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ﺗﺮﻳﻦ اﺧﺘﻼﻻت ﻛﺎﻧﺎﻟﻲ ﺣﻤﻼت ﺻﺮﻋﻲ از ﺷﺎﻳﻊ
 ﺗﺸﻨﺞ ﻫﺎ ﻧﺘﻴﺠﻪ ﺗﺨﻠﻴﻪ اﻟﻜﺘﺮﻳﻜﻲ ﻏﻴﺮ ﻃﺒﻴﻌﻲ ﺳﻠﻮل ﻫﺎي. ﻫﺴﺘﻨﺪ
ﺟﻬﺶ در . ﻲ در ﻧﻮاﺣﻲ ﻣﺨﺘﻠﻒ ﻣﻐﺰ ﻣﻲ ﺑﺎﺷﻨﺪــــﻋﺼﺒ
ﻫﺎي ﻳﻮﻧﻲ  ﻫﺎي ﻛﺪ ﻛﻨﻨﺪه ﺑﺮﺧﻲ از اﻧﻮاع ﻛﺎﻧﺎل ژن
. ﺧﺎﻟﺖ داﺷﺘﻪ ﺑﺎﺷﺪﺮع دــــﺮوز ﺻــــﻣﻤﻜﻦ اﺳﺖ در ﺑ
   (SF:seruzies elirbeF ) ﻫﺎي ﻫﻤﺮاه ﺑﺎ ﺗﺐ ﺗﺸﻨﺞ
ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت . ﺗﺮﻳﻦ اﺧﺘﻼﻻت ﺗﺸﻨﺠﻲ ﻛﻮدﻛﺎن ﻫﺴﺘﻨﺪ ﺷﺎﻳﻊ
 5 ﺗﺎ 2 در ﻛﺸﻮرﻫﺎي ﺗﻮﺳﻌﻪ ﻳﺎﻓﺘﻪ ﻧﺸﺎن داده اﺳﺖ ﻛﻪ 
 ﻳﻚ ﺑﺎرﺪاﻗﻞ ــ ﺳﺎﻟﮕﻲ ﺣ6ﻛﺎن ﺗﺎ ﻗﺒﻞ از ﺳﻦ درﺻﺪ ﻛﻮد
  
  ﻫﺎيﺪرمدو ﻣﻮرد ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﺷﺪه از ﺳﻨ. (1)  را ﺗﺠﺮﺑﻪ ﻣﻲ ﻛﻨﻨﺪSF
 ﺗﺐ ﺑﺎ ﻫﻤﺮاه ﻣﻨﺘﺸﺮ ﺻﺮعﺻﺮﻋﻲ ﻣﺮﺗﺒﻂ ﺑﺎ ﺗﺸﻨﺞ ﺗﺐ دار، 
 و )+SFEG=sulp seruzieS elirbeF htiw yspelipE dezilareneG(
 (tevarDﺳﻨﺪرم دراوت ) ﺻﺮع ﻣﻴﻮﻛﻠﻮﻧﻴﻚ ﺷﺪﻳﺪ ﻧﻮزادان
( IEMS=ycnafnI fo yspelipE cinolcoyM ereveS)
 ﻣﺸﺨﺺ ﺣﺪي ﺗﺎ +SFEG اﺳﺎس ژﻧﺘﻴﻜﻲ (.2) دارﻧﺪ ﻧﺎم
. ﻧﻴﺴﺖ ﻣﺸﺨﺺ ﺣﺎﺿﺮ ﺣﺎل در آن ﺷﻴﻮع وﻟﻲ اﺳﺖ ﺷﺪه
 وﻟﺘﺎژ ﺑﻪ واﺑﺴﺘﻪ ﻫﺎي ﻛﺎﻧﺎل ﻛﻨﻨﺪه ﻛﺪ ﻫﺎي ژن در ﺟﻬﺶ
ﻫﺎي ﺗﺤﻘﻴﻘﺎﺗﻲ   ﺗﻮﺳﻂ ﮔﺮوه +SFEGﺑﻪ ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻴﻤﺎران در
  :ﭼﻜﻴﺪه
ﺟﻬﺶ  .ﺳﻴﺴﺘﻢ ﻋﺼﺒﻲ ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ از ﻛﺎﻧﺎل ﺳﺪﻳﻤﻲ در 1-ﻛﺪ ﻛﻨﻨﺪه زﻳﺮ واﺣﺪ آﻟﻔﺎ A1NCS ژن :ﻫﺪف و زﻣﻴﻨﻪ
. ﺑﺮﺷﻤﺮده ﻣﻲ ﺷﻮد )+SFEG( ﺗﺐ ﺑﺎ ﻫﻤﺮاه ﻣﻨﺘﺸﺮ ﺻﺮع و  ﺻﺮع ﻣﻴﻮﻛﻠﻮﻧﻴﻚ ﺷﺪﻳﺪ ﻧﻮزاداندر اﻳﻦ ژن ﻋﻠﺖ اﺻﻠﻲ
و ﻧﻴﺰ ﺻﺮع  ﺗﺐ ﺑﺎ ﻫﻤﺮاه ﻣﻨﺘﺸﺮ ﺻﺮعﺑﻴﻤﺎران ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ   درA1NCSﻫﺎي ژن  اﻳﻦ ﺗﺤﻘﻴﻖ، ﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮي ﺟﻬﺶﻫﺪف 
  . ﻣﻨﺘﺸﺮ اﻳﺪﻳﻮﭘﺎﺗﻴﻚ اﺳﺖ
  ﺑﻴﻤﺎر و ﺧﺎﻧﻮاده آﻧﻬﺎ،03ﻣﺸﺎوره ژﻧﺘﻴﻚ ﺑﺎ   ﭘﺲ ازآزﻣﺎﻳﺸﮕﺎﻫﻲ-ﻌﻪ ﺗﻮﺻﻴﻔﻲدر اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟ :روش ﺑﺮرﺳﻲ
 در RCPواﻛﻨﺶ .  ﺑﺎ روش ﺣﺬف ﻧﻤﻜﻲ اﺳﺘﺨﺮاج ﮔﺮدﻳﺪANDﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎي ﺧﻮن ﻣﺤﻴﻄﻲ از ﺑﻴﻤﺎران ﺟﻤﻊ آوري و 
 ﺑﻪ ﻛﻤﻚ ﭘﺮاﻳﻤﺮﻫﺎي اﺧﺘﺼﺎﺻﻲ، ﺗﻜﺜﻴﺮ و در a1ncS از ژن 62 ﺗﺎ 61ﻫﺎي  ﺷﺮاﻳﻂ اﺳﺘﺎﻧﺪارد ﺑﻬﻴﻨﻪ ﺳﺎزي و اﮔﺰون
و در ﭘﻲ آن ﺗﻌﻴﻴﻦ ﺗﻮاﻟﻲ ﻗﺮار ( PCSS)ﺮاﻳﻂ دﻧﺎﺗﻮره ﻣﻮرد ﺑﺮرﺳﻲ ﭘﻠﻲ ﻣﻮرﻓﻴﺴﻢ ﻓﻀﺎﻳﻲ ﻗﻄﻌﺎت ﺗﻚ زﻧﺠﻴﺮه ﺷ
  .ﮔﺮﻓﺘﻨﺪ
ﻧﺘﺎﻳﺞ ﺑﻪ دﺳﺖ آﻣﺪه در ﻳﻜﻲ از ﺑﻴﻤﺎران ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ  ﺻﺮع ﻣﻨﺘﺸﺮ اﻳﺪﻳﻮﭘﺎﺗﻴﻚ ﺑﺮ وﺟﻮد ﺟﻬﺶ ﺑﺪﻣﻌﻨﻲ  :ﻳﺎﻓﺘﻪ ﻫﺎ
 ﺑﻪ 0341ﺳﻴﺪ آﻣﻴﻨﻪ آﻻﻧﻴﻦ ﻣﻮﻗﻌﻴﺖ اﻳﻦ ﺗﻐﻴﻴﺮ ﺑﺎﻋﺚ ﺗﺒﺪﻳﻞ ا.  ﺑﻪ ﺷﻜﻞ ﻫﺘﺮوزﻳﮕﻮت دﻻﻟﺖ داﺷﺖg>c9824
  .ﻣﻲ ﺷﻮد( G0341A)ﮔﻼﻳﺴﻴﻦ 
ﭼﻨﺪ ﺑﺮوز آن ﺑﻪ  ﺗﺎﺛﻴﺮ ﻣﺴﺘﻘﻴﻢ اﻳﻦ ﺟﻬﺶ در ﺑﻴﻤﺎري ﻓﺮد ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺑﺮرﺳﻲ ﻫﺎي ﺑﻴﺸﺘﺮ ﻧﻴﺎز دارد، ﻫﺮ :ﻧﺘﻴﺠﻪ ﮔﻴﺮي
  .ﺻﻮرت ﻫﺘﺮوزﻳﮕﻮت ﺑﺎ ﻣﺎﻫﻴﺖ ﻏﺎﻟﺐ ﺑﺮوز ﺑﻴﻤﺎري ﺻﺮع ﻫﻤﺨﻮاﻧﻲ دارد
  
  . ﻛﺎﻧﺎل ﺳﺪﻳﻤﻲ1، زﻳﺮ واﺣﺪ آﻟﻔﺎ ﻧﺘﻴﻜﻲﺻﺮع، ﻛﺎﻧﺎل ﺳﺪﻳﻢ، ﺟﻬﺶ ژ :واژه ﻫﺎي ﻛﻠﻴﺪي
  ﺳﻮﻟﻤﺎز ﺧﺎدﻣﻲ و ﻫﻤﻜﺎران     ﺻﺮع ﻣﻨﺘﺸﺮ ﻫﻤﺮاه ﺑﺎ ﺗﺐ درA1NCS ﺟﻬﺶ ژن
اﻳﻦ اﺧﺘﻼل اوﻟﻴﻦ ﺑﺎر (. 3-7)ﻣﺨﺘﻠﻔﻲ ﮔﺰارش ﺷﺪه اﺳﺖ 
 ﺳﻨﺪرم ﻳﻚ ﻋﻨﻮان ﺑﻪcivokreB  و  reffehcSﺗﻮﺳﻂ
 ﺷﻨﺎﺳﺎﻳﻲ ﻧﺎﻗﺺ ﻧﻔﻮذ و ﻏﺎﻟﺐ آﺗﻮزوﻣﺎل وراﺛﺖ ﺑﺎ ﺻﺮﻋﻲ
 ﻫﺎ ﻋﻤﻮﻣﺎً  در اﻳﻦ ﺳﻨﺪرم ﺗﺸﻨﺞ(.8 )ﮔﺮدﻳﺪ ﻣﻌﺮﻓﻲ و
ﻓﻨﻮﺗﻴﭗ ﻫﺎي ﺻﺮﻋﻲ . ﻣﻨﺘﺸﺮ و ﺑﻪ ﻧﺪرت ﻛﺎﻧﻮﻧﻲ ﻣﻲ ﺑﺎﺷﻨﺪ
 ﻧﻴﺰ IEMSﻣﻴﻮﻛﻠﻮﻧﻴﻚ ﻳﺎ -ﺷﺪﻳﺪﺗﺮ ﻣﺜﻞ ﺻﺮع آﺗﻮﻧﻴﻚ
 ﻫﺎيﺑﺮرﺳﻲ(. 2) اﻧﺪ ﺷﺪه ﺗﻮﺻﻴﻒ +SFEG ﻋﻼوه ﺑﺮ
 ژﻧﺘﻴﻜﻲ ﻧﻈﺮ از +SFEG ﻛﻪ اﺳﺖ داده ﻧﺸﺎن ژﻧﺘﻴﻜﻲ
 در ﺟﻬﺶ اﺛﺮ در ﺗﻮاﻧﺪﻣﻲ ﻛﻪ اﺳﺖ ﻫﺘﺮوژن اﺧﺘﻼﻟﻲ
 ﻣﺨﺘﻠﻒ ﻳﻮﻧﻲ ﻫﺎي ﻛﺎﻧﺎل واﺣﺪ زﻳﺮ ﭘﻨﺞ از ﻳﻜﻲ ﺣﺪاﻗﻞ
 ﻛﻪ A1NCS: از ﻋﺒﺎرﺗﻨﺪ ﻫﺎ ژن اﻳﻦ(. 2 )ﻧﻤﺎﻳﺪ ﺑﺮوز
 A2NCS ژن و( 9،6،3 )اﺳﺖ ﺷﺪه ﺗﺎﻳﻴﺪ ﮔﺮوه ﺳﻪ ﺗﻮﺳﻂ
 آﻟﻔﺎ 2 و 1 ﻧﻮع واﺣﺪﻫﺎي ﺮـــزﻳ ﻛﻨﻨﺪه ﻛﺪ ﺗﺮﺗﻴﺐ ﺑﻪ ﻛﻪ
 ژن ،(4) ﻫﺴﺘﻨﺪ ﺒﻲﻋﺼ ﺳﻴﺴﺘﻢ ﺳﺪﻳﻤﻲ ﻫﺎي ﻛﺎﻧﺎل از
 ﻛﺪ را ﺳﺪﻳﻤﻲ ﻫﺎي ﻛﺎﻧﺎل از ﺑﺘﺎ 1 واﺣﺪ زﻳﺮ ﻛﻪ B1NCS
-ﮔﺎﻣﺎ واﺣﺪ زﻳﺮ ﻛﻨﻨﺪه ﻛﺪ ﻛﻪ 2Grbag ژن ،(5) ﻛﻨﺪﻣﻲ
اﺳﺖ ( ABAG )اﺳﻴﺪ آﻣﻴﻨﻮﺑﻮﺗﻴﺮﻳﻚ ﮔﺎﻣﺎ رﺳﭙﺘﻮراز  2
 دﻟﺘﺎ واﺣﺪ زﻳﺮ ﻛﻨﻨﺪه ﻛﺪ Drbag و در ﻧﻬﺎﻳﺖ (01-41)
 ﺮﻫ(. 51) ﺑﺎﺷﺪﻣﻲ اﺳﻴﺪ آﻣﻴﻨﻮﺑﻮﺗﻴﺮﻳﻚ ﮔﺎﻣﺎ رﺳﭙﺘﻮر از
 ﻧﻘﺶ ﻛﻪ دﻳﮕﺮ ﻫﺎي ژن از ﺑﺴﻴﺎري دﺧﺎﻟﺖ ﻫﻨﻮز ﭼﻨﺪ
 ﺟﺎي ﻛﻨﻨﺪ ﻣﻲ ﺑﺎزي ﻋﺼﺒﻲ ﺳﻴﺴﺘﻢ در ﻣﻬﺎري ﻳﺎ ﺗﺤﺮﻳﻜﻲ
 ﻧﮕﺎﻫﻲ ﮔﺬرا ﺑﻪ ﺷﻴﻮع ﺑﺎﻻي اﺧﺘﻼﻻت .دارد ﺑﺮرﺳﻲ
ﺻﺮﻋﻲ، ﻟﺰوم ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت ژﻧﺘﻴﻜﻲ در اﻳﻦ زﻣﻴﻨﻪ را ﺗﻮﺟﻴﻪ ﻣﻲ 
ﻣﻀﺎف ﺑﺮ اﻳﻨﻜﻪ ﻳﺎﻓﺘﻦ اﻃﻼﻋﺎت ﻛﺎﻣﻞ در ﻣﻮرد . ﻧﻤﺎﻳﺪ
، ﻛﻠﻴﺪي ﺑﺮاي ﭘﻴﺸﮕﻮﻳﻲ رﻓﺘﺎر اﺳﺎس ﺻﺮع ﻫﺎي ﻣﺨﺘﻠﻒ
 ،ﻣﻄﺎﻟﻌﻪاﻳﻦ  از ﻫﺪف .ﺳﺎﻳﺮ اﺧﺘﻼﻻت ﻛﺎﻧﺎﻟﻲ ﺧﻮاﻫﺪ ﺑﻮد
در ﮔﺮوه ﻛﻮﭼﻜﻲ  A1NCS ژن ﻫﺎي ﺟﻬﺶ ﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮي
 در +SFEG ﺷﺒﻪ ﻳﺎ +SFEGاز ﻣﺒﺘﻼﻳﺎن ﺑﻪ ﺳﻨﺪرم ﺻﺮﻋﻲ 
 .ﺑﺎﺷﺪ ﻣﻲ ﺑﺨﺘﻴﺎري و ﭼﻬﺎرﻣﺤﺎل اﺳﺘﺎن
  
  :روش ﺑﺮرﺳﻲ
 ﻳﻚ ﻋﻤﻠﻴﺎت آزﻣﺎﻳﺸﮕﺎﻫﻲ-اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺗﻮﺻﻴﻔﻲ
 در ﺑﻴﻤﺎران A1NCSﻫﺎي ژن  ﮕﺮي در ﻣﻮرد ﺟﻬﺶﻏﺮﺑﺎﻟ
ﻫﺎ و  ﭘﺲ از ﺑﺮرﺳﻲ. دﻮ ﺑ+SFEGﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺻﺮع ﺷﺒﻪ 
  ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت اوﻟﻴﻪ از ﺗﻌﺪاد زﻳﺎدي ﺧﺎﻧﻮاده ﻛﻪ در آﻧﻬﺎ ﻧﻮع 
  ﻓﺮد ﻣﺒﺘـﻼ در03ﻣﺸﺎﻫﺪه ﺷــــﺪه ﺑـــﻮد، ﺧﺎﺻﻲ از ﺻﺮع 
دﻫﻨﺪه وراﺛﺖ ﺑﻴﻤﺎري  ﺧﺎﻧﻮاده ﻫﺎﻳﻲ ﻛﻪ ﺷﻮاﻫﺪ اوﻟﻴﻪ ﻧﺸﺎن
 ﻓﺮد ﻛﻨﺘﺮل ﺑﺎ 03ﻫﻤﭽﻨﻴﻦ . ﺘﺨﺎب ﺷﺪﻧﺪدر آﻧﻬﺎ ﺑﻮد اﻧ
از ﺗﻤﺎم .  ﻣﻨﻔﻲ ﻧﻴﺰ در ﺑﺮرﺳﻲ ﻣﻘﺎﻳﺴﻪ ﺷﺪﻧﺪﭘﻴﺸﻴﻨﻪ ﻛﺎﻣﻼً
ﻖ ﺑﻪ ﻋﻤﻞ آﻣﺪه و ﺷﺠﺮه ـــﺎوره ژﻧﺘﻴﻜﻲ دﻗﻴـــاﻓﺮاد ﻣﺸ
در اﻳﻦ ﺑﺮرﺳﻲ ﻋﻼوه . ﻧﺎﻣﻪ ﻫﺎي ﻓﺎﻣﻴﻠﻲ آﻧﻬﺎ ﺗﻬﻴﻪ ﮔﺮدﻳﺪ
ﻫﺎ  ﺑﺮ ﭘﻴﺸﻴﻨﻪ ﻓﺎﻣﻴﻠﻲ، ﺳﺎﺑﻘﻪ ﺗﺐ و اﺑﺘﻼ ﺑﻪ ﺑﺮﺧﻲ ﺑﻴﻤﺎري
 وﻳﺮوﺳﻲ و ﺑﺎﻛﺘﺮﻳﺎﻳﻲ، ﺳﻮاﻧﺢ ﻣﺨﺘﻠﻒ، ﻫﺎي ﻋﻔﻮﻧﺖ ﻧﻈﻴﺮ
ﻧﺤﻮه ﺗﻮﻟﺪ و ﻣﺸﻜﻼت اﺣﺘﻤﺎﻟﻲ زﻣﺎن ﺗﻮﻟﺪ، داروﻫﺎي 
ﻣﺼﺮﻓﻲ و رﻓﺘﺎر ﺑﻴﻤﺎر در ﭘﺎﺳﺦ ﺑﻪ دارو، ﺳﻦ ﺷﺮوع 
ﺑﻴﻤﺎري و ﺗﻨﺎوب ﺣﻤﻼت و ﻧﻈﺮ ﻣﺘﺨﺼﺺ ﻣﺮﺑﻮﻃﻪ در 
 IRM)و ( marG olahpecnE ortcelE= )GEEﻣﻮرد 
 از. در ﻧﻈﺮ ﮔﺮﻓﺘﻪ ﺷﺪ( egamI ecnanoseR citengaM=
اﻓﺮاد ﺧﻮﻧﮕﻴﺮي ﺑﻪ ﻋﻤﻞ آﻣﺪ و ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎي ﺧﻮن در 
 ﻣﻴﻠﻲ ﻣﻮﻻر ﺑﻪ ﻋﻨﻮان ﻣﺎده ﺿﺪ 3 ATDEﺷﺮاﻳﻂ ﺳﺮﻣﺎ و 
اﻧﻌﻘﺎد ﺑﻪ آزﻣﺎﻳﺸﮕﺎه ﻣﺮﻛﺰ ﺗﺤﻘﻴﻘﺎت ﺳﻠﻮﻟﻲ و ﻣﻮﻟﻜﻮﻟﻲ 
ﺑﺎ ﺑﻪ .  ﺷﺪﻣﻨﺘﻘﻞداﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ ﺷﻬﺮﻛﺮد 
 ژﻧﻮﻣﻲ از ANDﺮي روش ﺣﺬف ﻧﻤﻜﻲ، ـــﻛﺎرﮔﻴ
در ﻣﺮﺣﻠﻪ (. 61) ﻫﺎي ﺳﻔﻴﺪ آﻧﻬﺎ اﺳﺘﺨﺮاج ﮔﺮدﻳﺪ ﮔﻠﺒﻮل
، A1NCS ژن 62 ﺗﺎ 61ﻫﺎي  ﺑﻌﺪ ﺟﻬﺖ ﺗﻜﺜﻴﺮ اﮔﺰون
ﺮاﻳﻤﺮ ﻛﻪ وﻳﮋه ﺗﻮاﻟﻲ ﻫﺎي ژﻧﻲ ﻛﺪ ﻛﻨﻨﺪه ـــﺑﻴﺴﺖ ﺟﻔﺖ ﭘ
ﻫﺎي ﭘﺮوﺗﺌﻴﻨﻲ ﻣﻬﻢ در ﻋﻤﻠﻜﺮد ﻛﺎﻧﺎل ﺑﻮدﻧﺪ  ﻣﻮﺗﻴﻒ
  ﻃﺮاﺣﻲ ﮔﺮدﻳﺪ و ﻛﻴﻔﻴﺖ آﻧﻬﺎ ﺑﻪ وﺳﻴﻠﻪ ﻧﺮم اﻓﺰار
 ﺗﺎﻳﻴﺪ ﺷﺪ و ﺟﻬﺖ ﺳﻨﺘﺰ ﺑﻪ ﺷﺮﻛﺖ rennuR eneG 
. (1  ﺷﻤﺎرهﺟﺪول )اده ﺷﺪژن ﻓﻨﺎوران ﺳﻔﺎرش د
   ﻫﺮ ﻗﻄﻌﻪ در ﺷﺮاﻳﻂ اﺳﺘﺎﻧﺪارد ﺑﺮايRCPﺳﭙﺲ 
 Mm5.1 ,reffuB RCP X1,esaremyloP qaT U1) 
و ﺑﺎ ( PTNd Mµ002 ,sremirp Mp4.0 ,2lCgM
 (NAPAJ,818CP,CETSA) ﻛﻤﻚ دﺳﺘﮕﺎه ﺗﺮﻣﻮﺳﺎﻳﻜﻠﺮ
 دراﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرز RCPﻣﺤﺼﻮﻻت . ﺎم ﮔﺮﻓﺖـــــاﻧﺠ
 درﺻﺪ 8ﻣﻴﺪ ژل آﮔﺎرز و ﻫﻤﻴﻨﻄﻮر ژل آﻛﺮﻳﻞ آ
ﺑﺮرﺳﻲ ﺷﺪ ﺗﺎ از ﻋﺪم وﺟﻮد ﻣﺤﺼﻮﻻت ﻏﻴﺮ 
اﺧﺘﺼﺎﺻﻲ اﻃﻤﻴﺎن ﺣﺎﺻﻞ ﮔﺮدد و ﺷﺮاﻳﻂ ﻣﻨﺎﺳﺐ 
ﻣﺤﺼﻮﻻت .  ﺑﺮاي ﺗﻜﺜﻴﺮ ﻫﺮ ﻗﻄﻌﻪ ﺑﺪﺳﺖ آﻳﺪRCP
    درﺻﺪ، 01در ژل آﻛﺮﻳﻞ آﻣﻴﺪ در ﻣﺮﺣﻠﻪ ﺑﻌﺪ  RCP
16 
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  .(A1NCS) ﻛﺎﻧﺎل ﺳﺪﻳﻤﻲ- آﻟﻔﺎ زﻳﺮ واﺣﺪﺗﻮاﻟﻲ ﭘﺮاﻳﻤﺮﻫﺎي ﺑﻪ ﻛﺎر رﻓﺘﻪ در ﺗﻜﺜﻴﺮ ﻗﻄﻌﺎت اﮔﺰون ﻫﺎﻳﻲ از ژن :1ﺟﺪول ﺷﻤﺎره 
  
 (درﺟﻪ ﺳﺎﻧﺘﻴﮕﺮاد)   دﻣﺎي اﺗﺼﺎل ﺗﻮاﻟﻲ  ﻧﺎم
  ﻃﻮل ﻗﻄﻌﺎت 
 (ﺟﻔﺖ ﺑﺎز)
 3- GACCAATTTTGACACAGG -5:42F 42FANS
 3-CCCTTTTTATGTTTTTGT -5:42R 42RANS
 pb581 25
 3- GACATCTCTTTATCTTTACGAA -5:52F A52FANS
 3- GACCACAAGTAACACGATAA-5:52R A52RANS
 pb 291 55
 3- GAGGTCATTTATCGTGTTA -5:52F B52FANS
 3-CACTTTCGACTTTGTTAG -5:52R B52RANS
 pb 071 05
 3- GGTTGGTCACTTCTTTAG -5:62F A62FANS
 3- GACGAGAAACGAAACTAC -5:62R A62RANS
 pb 081 05
 3- CTTCCCTGTAGTAGTTTCG -5:62F B62FANS
 3- GTACTAGACGGATAAGGTT -5:62R B62RANS
 pb 471 45
 3- CGTCTCCAACATTAAACCT -5:C62F C62FANS
 3- GTATAGGAAGGACCAACAC -5:62R C62RANS
 pb 871 25
 3-CGCTACATGTACAAGTGGTG-5:62F D62F
 3-CTTGGCGGAGAGTTAGAC-5:62R D62R
 pb 591 75
 3-CAAACCAACACCGTCTAAC-5:62F E62F
 3-CCGAAGGTTAGGAAGGTT-5:62R E62R
 pb 381 45
 3-CTAACCGACTATCCTCTGG-5:62F F62F
 3- CTTCTGTACTATTAACTGTCTT-5:62R F62R
 pb 191 65
 3-CTCAAAAGTAAATAAGACAG-5:62F G62F
 3-CATAAAAATAGTTGTCCTGA -5:62R G62R
 pb 322 25
ﺑﺎﻧﻚ اﻃﻼﻋﺎت ژﻧﻲ ﺑﺎ ﻛﺪ ﺗﻮاﻟﻲ ﻣﺮﺟﻊ ﺟﻬﺖ ﻃﺮاﺣﻲ در . ﺗﻮاﻟﻲ ﻛﻠﻴﻪ ﭘﺮاﻳﻤﺮﻫﺎ در ﺻﻮرت درﺧﻮاﺳﺖ ﻗﺎﺑﻞ ﺣﺼﻮل اﺳﺖ
  . ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ029600_MN
  
 0/520 درﺻﺪ، 01ﺎﻣﻴﺪ ــﻓﺮﻣ)ﺷﺘﮕﻲ ﺮـــدر ﺷﺮاﻳﻂ واﺳ
زاﻳﻠﻦ ﺳﻴﺎﻧﻞ ﺑﻪ ﻫﻤﺮاه  درﺻﺪ 0/520 ﻞ ﺑﻠﻮ وﺑﺮﻣﻮﻓﻨ درﺻﺪ
 دﻗﻴﻘﻪ و ﺳﭙﺲ 01ﻪ ﺳﺎﻧﺘﻴﮕﺮاد ﺑﻪ ﻣﺪت ـــدرﺟ 69دﻣﺎي 
، ﻣﻮرد ﺑﺮرﺳﻲ (ﺳﺮﻣﺎﻳﺶ ﻧﺎﮔﻬﺎﻧﻲ در دﻣﺎي ﺻﻔﺮ درﺟﻪ
 (msihpromyloP lanoitamrofnoC dednartS elgniS )PCSS
 ﺑﺎ EBT ﺑﺎﻓﺮ ،در ﻃﻲ اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرز(. 71) ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺘﻨﺪ
ﺑﻪ ﻛﺎر  (X5.1 ,X1 ,X57.0) ﻫﺎي ﻣﺨﺘﻠﻒ ﻳﻮﻧﻲ ﻗﺪرت
 PCSS ﻫﺎي ﺟﻬﺖ اﻃﻤﻴﻨﺎن از ﻧﺘﺎﻳﺞ، آزﻣﺎﻳﺶ .ﮔﺮﻓﺘﻪ ﺷﺪ
ﻓﺮي ﻣﺨﺘﻠﻒ ﺗﻜﺮار ﻫﺎي ﺑﺎ در ﺷﺮاﻳﻂ دﻣﺎﻳﻲ و ﻏﻠﻈﺖ
ي ﺟﺪﻳﺪ ﻳﻲ ﻛﻪ از ﻧﻈﺮ اﻟﮕﻮي ﻛﻨﻔﻮرﻣﺮﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎ. ﮔﺮدﻳﺪ
ﻣﺸﻜﻮك ﺑﻪ وﺟﻮد ﺟﻬﺶ ﺷﻤﺮده ﻣﻲ ﺷﺪﻧﺪ، ﺟﻬﺖ 
ﺑﺮرﺳﻲ ﺗﻌﻴﻴﻦ ﺗﻮاﻟﻲ ﺑﻪ ﺷﺮﻛﺖ ژن ﻓﻦ آوران ﻓﺮﺳﺘﺎده 
  ﺗﻮاﻟﻲ ﻫﺎي ﺑﺪﺳﺖ آﻣﺪه ﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از دﺳﺘﮕﺎه. ﺷﺪﻧﺪ
  1.2samorhC ﺗﻮﺳﻂ ﻧﺮم اﻓﺰارﻫﺎي recneuqesoryP IBA 
  . ﻣﻮرد ارزﻳﺎﺑﻲ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺘﻨﺪTSALB  ﺳﺮورو
  
  :ﻳﺎﻓﺘﻪ ﻫﺎ
ﺳﺮﺷﺘﮕﻲ  در ﺷﺮاﻳﻂ واRCPﻣﺤﺼﻮل 
 ﺑﺎ ﻗﺪرت ﻫﺎي ﻣﺨﺘﻠﻒ EBTو ﺑﺎﻓﺮ ( noitarutaneD)
وﺟﻮد ﺟﻬﺶ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺖ و  PCSSﻳﻮﻧﻲ ﻣﻮرد ﺑﺮرﺳﻲ 
ﺗﺼﻮﻳﺮ )  را ﻧﺸﺎن دادSFEG+در ﻓﺮد ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺻﺮع ﺷﺒﻪ 
  (. 1ﺷﻤﺎره 
 ﺗﺎﻳﻴﺪ ﻛﻨﻨﺪه ﺻﺮع ﻣﻨﺘﺸﺮ GEE ﺳﺎﻟﻪ ﺑﺎ 51ﺑﻴﻤﺎر دﺧﺘﺮي 
 ﺑﻮد ﻛﻪ از ﺣﻤﻼت ﮔﺎه ﺑﻪ ﮔﺎه و در ﻣﻮاردي ﺷﺪﻳﺪ رﻧﺞ ﻣﻲ ﺑﺮد
. و ﺑﺎزﮔﺸﺖ ﺑﻴﻤﺎري ﺑﻪ ﻣﺤﺾ ﻗﻄﻊ دارو را ﺗﺠﺮﺑﻪ ﻛﺮده ﺑﻮد
  ﺑﺮاي ﺗﻌﻴﻴﻦ ﺗﻮاﻟﻲ ﻓﺮﺳـﺘ ــﺎده ﺷﺪ و81 اﮔﺰون RCPﻣﺤﺼﻮل 
 و ﺳﺮور 1.2samorhCﻧـﺘ ـــﺎﻳﺞ آن ﺑﺎ اﺳﺘﻔـﺎده از ﻧﺮم اﻓﺰار 
 (. 3 و 2ﺗﺼﻮﻳﺮﻫﺎي ﺷﻤﺎره ) ارزﻳﺎﺑﻲ ﺷﺪ TSALB
  ﺳﻮﻟﻤﺎز ﺧﺎدﻣﻲ و ﻫﻤﻜﺎران     ﺻﺮع ﻣﻨﺘﺸﺮ ﻫﻤﺮاه ﺑﺎ ﺗﺐ درA1NCS ﺟﻬﺶ ژن
در ژل آﻛﺮﻳﻞ 81  اﮔﺰونPCSSﺘﻴﺠﻪ ﻧ: 1ﺗﺼﻮﻳﺮ ﺷﻤﺎره 
  . 081 ﺑﺎ وﻟﺘﺎژ %01آﻣﻴﺪ
  .ﻛﻨﻔﻮرﻣﺮﻫﺎي ﻣﺘﻔﺎوت ﺑﻪ وﺳﻴﻠﻪ ﻋﻼﻣﺖ ﻣﺸﺨﺺ ﺷﺪه اﺳﺖ
  
  
 ﺷﺪﮔﻲ ﺣﻔﺎﻇﺖ ﻣﻴﺰان ﺑﺮرﺳﻲ ﺑﺮاي اداﻣﻪ در
 ﺳﺮور ﻛﻤﻚ ﺑﻪ ﻓﻮق ﻣﻮﻗﻌﻴﺖدر  آﻻﻧﻴﻦ آﻣﻴﻨﻪ اﺳﻴﺪ
ﭘﺮداﺧﺘﻴﻢ  ﻣﺨﺘﻠﻒ ﻫﺎي ﮔﻮﻧﻪ ﺑﻴﻦ آن ﻣﻘﺎﻳﺴﻪ ﺑﻪ TSALB
 ﻪـــآﻣﻴﻨ اﺳﻴﺪ اﻳﻦ ﺑﻮدن ﻧﺎﭘﺬﻳﺮ ﺗﻐﻴﻴﺮ ﻧﺸﺎﻧﺪﻫﻨﺪه ﻧﺘﺎﻳﺞ ﻛﻪ
ﺑﻴﻦ A1NCS اﻳﻦ ﺑﺮرﺳﻲ ﺗﻮاﻟﻲ ﭘﺮوﺗﺌﻴﻨﻲ ژن  در .ﺑﻮد
آﻻﻧﻴﻦ ﺟﻬﺶ ﺑﻮدن  ﮔﻮﻧﻪ ﻫﺎي ﻣﺨﺘﻠﻒ ﺣﻔﺎﻇﺖ ﺷﺪه












   
  
ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮام ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ ﻗﺴﻤﺘﻲ از اﮔﺰون : 2ﺗﺼﻮﻳﺮ ﺷﻤﺎره 
  SFEG ﺑﻴﻤﺎر ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺻﺮع ﺷﺒﻪ 81
 ﻧﺎﺣﻴﻪ ﻣﺸﺨﺺ 
  











و ﺗﻐﻴﻴﺮ ﺗﻮاﻟﻲ ﻣﻘﺎﻳﺴﻪ ﺗﻮاﻟﻲ ﺑﺪﺳﺖ آﻣﺪه : 3ﺗﺼﻮﻳﺮ ﺷﻤﺎره 
ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ ﻓﺮد ﺑﻴﻤﺎر ﺑﺎ ﭘﺮوﺗﺌﻴﻦ ﺣﺎﺻﻞ از اﻳﻦ ﺟﻬﺶ 
  .ﺗﻮاﻟﻲ اﺳﺘﺎﻧﺪارد
 ﺑﺪ ﻣﻌﻨﻲ ﺟﻬﺶ. 029600_MN :ﻛﺪ دﺳﺘﺮﺳﻲ در ﺑﺎﻧﻚ ژﻧﻲ)
 ﺗﻮاﻟﻲ ﺗﻐﻴﻴﺮ ﻣﻘﺎﻳﺴﻪ ﻫﻤﭽﻨﻴﻦ.  ﻣﺸﺨﺺ ﺷﺪه اﺳﺖg>C9824
 (G0341A اي آﻣﻴﻨﻪ اﺳﻴﺪ ﺗﺒﺪﻳﻞ) ﺟﻬﺶ اﻳﻦ از ﺣﺎﺻﻞ ﭘﺮوﺗﺌﻴﻨﻲ




 ژن ﻫﺎي ﺟﻬﺶ ﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮي ﺗﺤﻘﻴﻖ اﻳﻦ در
در اﮔﺰوﻧﻬﺎي ﻣﻬﻢ اﻳﻦ ژن از ﻧﻈﺮ ارﺗﺒﺎط ﺑﺎ  A1NCS
 زﻳﺮ در ﺟﻬﺶ .ﻋﻤﻠﻜﺮد آن، ﻣﻮرد ﺑﺮرﺳﻲ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺖ
 ﻋﻠﺖ ﺗﺮﻳﻦ ﺷﺪه ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﺳﺪﻳﻢ، ﻛﺎﻧﺎل از 1-آﻟﻔﺎ واﺣﺪ
ﺷﺪت اﺧﺘﻼل ارﺗﺒﺎط .  اﺳﺖ+SFEG ﺳﻨﺪرم ﺑﺮوز
در اﻳﻦ . ﻣﺤﻞ و ﻣﺎﻫﻴﺖ ﺟﻬﺶ در ژن داردﻣﺴﺘﻘﻴﻤﻲ ﺑﺎ 
 81ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺑﺮاي اوﻟﻴﻦ ﺑﺎر ﻳﻚ ﺟﻬﺶ ﺑﺪﻣﻌﻨﻲ در اﮔﺰون 
اﻳﻦ ژن را ﮔﺰارش ﻣﻲ ﻛﻨﻴﻢ ﻛﻪ ﺣﺎﺻﻞ آن ﺗﺒﺪﻳﻞ اﺳﻴﺪ 
 ﺑﻪ اﺳﻴﺪ آﻣﻴﻨﻪ ﮔﻼﻳﺴﻴﻦ 0341آﻣﻴﻨﻪ آﻻﻧﻴﻦ در ﻣﻮﻗﻌﻴﺖ 
ﻢ ﻣﺸﺎﺑﻪ  ﺳﺎﻟﻪ ﺑﺎ ﻋﻼﻳ51 ﻓﺮد ﻣﺒﺘﻼ دﺧﺘﺮي .ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ
ر ﺧﺎﻧﻮاده ﻓﺮد ﻣﺒﺘﻼ ﻪ ﻣﺜﺒﺘﻲ دﻨﭘﻴﺸﻴ.  ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ+SFEG
وﺟﻮد ﻧﺪاﺷﺘﻪ اﺳﺖ ﻫﺮ ﭼﻨﺪ ﺑﺮرﺳﻲ اﻳﻦ ﺗﻮاﻟﻲ در واﻟﺪﻳﻦ 
ﻣﻲ ﺗﻮاﻧﺪ ﻛﻤﻚ ﻛﻨﻨﺪه ﺑﺎﺷﺪ ﻛﻪ ﻣﺘﺎﺳﻔﺎﻧﻪ در زﻣﺎن 
ﺑﻪ ﻫﺮ ﺣﺎل ﺑﻪ . ﭘﺬﻳﺮ ﻧﺒﻮد-ﺣﺼﻮل ﻧﺘﺎﻳﺞ اﻳﻦ ﻛﺎر اﻣﻜﺎن
ﻓﺮض وﺟﻮد اﻳﻦ ﺟﻬﺶ در ﻳﻜﻲ از واﻟﺪﻳﻦ ﻧﻴﺰ ﻣﺎﻫﻴﺖ 
 ﺗﻮﺟﻴﻪ ﻛﻨﻨﺪه (81 )ﺻﺮع از ﻧﻈﺮ داﺷﺘﻦ ﻧﻔﻮذ ﻧﺎﻗﺺ
 اﻳﻦ ﺟﻬﺶ و ﻋﺪم اﺑﺘﻼء واﻟﺪﻳﻦ ﺧﻮاﻫﺪ ﺑﻮد و در ﻋﻤﻠﻜﺮد
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ﻋﻴﻦ ﺣﺎل ﻣﻮاردي ﻣﺜﻞ ﻣﻮزاﺋﻴﺴﻢ ﮔﻨﺎدي ﻧﻴﺰ دور از ذﻫﻦ 
ﻋﻼوه ﺑﺮ اﻳﻦ ﻋﻤﻠﻜﺮد اﻳﻦ ﺟﻬﺶ از ﻧﻈﺮ . ﻧﻴﺴﺖ
در ﺑﺮرﺳﻲ اﺳﺎس . ﺑﻴﻤﺎرﻳﺰاﻳﻲ ﻧﻴﺎز ﺑﻪ ﺑﺮرﺳﻲ ﺑﻴﺸﺘﺮي دارد
ژﻧﺘﻴﻜﻲ ﺻﺮع ﺑﻪ دﻟﻴﻞ ﻣﺎﻫﻴﺖ ﺑﺴﻴﺎر ﻣﺘﻨﻮع و در ﻋﻴﻦ ﺣﺎل 
، اﻧﺘﺨﺎب (91) ﻜﺎل ﻣﺨﺘﻠﻒ ﺑﻴﻤﺎريﺷﺒﻴﻪ ﺑﻪ ﻫﻢ ﻓﻨﻮﺗﻴﭗ اﺷ
در ﻋﻴﻦ ﺣﺎل ﺗﺸﺎﺑﻪ . ﻣﻨﺎﺳﺐ ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎ ﺑﺴﻴﺎر اﻫﻤﻴﺖ دارد
ﺑﺴﻴﺎر ﺑﺎﻻي زﻳﺮ واﺣﺪﻫﺎي ﻛﺎﻧﺎل ﺳﺪﻳﻢ  ﻃﺮاﺣﻲ ﭘﺮاﻳﻤﺮﻫﺎ 
در اﻳﻦ ﺑﺮرﺳﻲ از . و ﻗﻄﻌﻪ ﺗﻜﺜﻴﺮ ﺷﻮﻧﺪه را ﺣﻴﺎﺗﻲ ﻣﻲ ﻛﻨﺪ
 اﺳﺘﻔﺎده ﺷﺪه اﺳﺖ ﻛﻪ در ﻋﻤﻞ ﻣﻲ ﺗﻮاﻧﺪ ﺗﺎ PCSSروش 
ﻦ ﺑﻨﺎﺑﺮاﻳﻦ ﻣﻤﻜ. ﺎﺷﺪ درﺻﺪ در ﺗﺸﺨﻴﺺ ﻣﻔﻴﺪ ﺑ08-09
ﻴﻤﺎري در اﻳﻦ ﻓﺮد  ﺟﻬﺶ دﻳﮕﺮي ﻧﻴﺰ در ﺑﺮوز اﻳﻦ ﺑاﺳﺖ
 ﻛﻪ در ﺑﺮرﺳﻲ ﻣﺸﺨﺺ ﻧﺸﺪه و ﻳﺎ در دﺧﺎﻟﺖ داﺷﺘﻪ ﺑﺎﺷﺪ
اﻣﺎ . ﻫﺎﻳﻲ اﺳﺖ ﻛﻪ ﻣﻮرد ﺑﺮرﺳﻲ ﻧﺒﻮده اﻧﺪ ﺳﺎﻳﺮ اﮔﺰون
آﻧﭽﻪ ﻣﻲ ﺗﻮاﻧﺪ ﻣﻮﻳﺪ دﺧﺎﻟﺖ اﻳﻦ ﺟﻬﺶ در ﺑﻴﻤﺎري ﺑﺎﺷﺪ، 
 اﺳﻴﺪ ﻧﺘﺎﻳﺞ ﺑﺮرﺳﻲ ﺑﻴﻮاﻧﻔﻮرﻣﺎﺗﻴﻜﻲ ﻣﻘﺎﻳﺴﻪ اي ﻣﺤﻞ اﻳﻦ
آﻣﻴﻨﻪ در ﭘﺮوﺗﺌﻴﻦ اﺳﺖ ﻛﻪ ﺑﻴﻦ ﮔﻮﻧﻪ ﻫﺎي ﻣﺨﺘﻠﻔﻲ ﺑﺮرﺳﻲ 
. ﺷﺪ و ﺣﻔﺎﻇﺖ ﺷﺪه ﺑﻮدن آن ﻣﻮرد ﺗﺎﺋﻴﺪ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺖ
ﺑﻨﺎﺑﺮاﻳﻦ ﻣﻲ ﺗﻮان ﻓﺮض ﻛﺮد ﻛﻪ ﺗﻐﻴﻴﺮ در آن اﻫﻤﻴﺖ 
  . ﭘﺎﺗﻮﻟﻮژﻳﻚ داﺷﺘﻪ ﺑﺎﺷﺪ
  
 :ﮔﻴﺮي ﻧﺘﻴﺠﻪ
 ﻣﺸﺎﺑﻪ ﻣﻮارد و ﺑﺮرﺳﻲ اﻳﻦ در اﻳﻨﻜﻪ ﺑﻪ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﺎ
 ﺷﺎﻳﺪ ﺷﻮد، ﻧﻤﻲ دﻳﺪه ﺟﻬﺶ از داري ﻣﻌﻨﻲ و ﺑﺎﻻ ﺷﻴﻮع
  ﺑﻪ ﻋﻨﻮان ﻳﻚ ﻣﺎرﻛﺮ ﺑﻬﺮه ﺑﺮد، ﻫﺮA1NCS ژن از ﻧﺘﻮان
 ﻣﺤﺮز +SFEG و 1EMSﭼﻨﺪ دﺧﺎﻟﺖ آن در ﺻﺮع 
 اﻳﻦ در ﻛﻪ G0341Aﺑﻪ ﻫﺮ ﺣﺎل ﺟﻬﺶ . ﮔﺮدﻳﺪه اﺳﺖ
 رﺷﺪ ﺑﻪ رو ﻟﻴﺴﺖ ﺑﻪ ﺗﻮان ﻣﻲ را اﺳﺖ ﺷﺪه ﻣﻌﺮﻓﻲ ﻣﻘﺎﻟﻪ
   .اﻓﺰود ﺻﺮع ﺑﻴﻤﺎري در ژن اﻳﻦ ﻫﺎي ﺟﻬﺶ
 
  :ﺗﺸﻜﺮ و ﻗﺪرداﻧﻲ
 ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ از داﻧﺸﮕﺎه ﺷﻬﺮﻛﺮد، ﺑﺪﻳﻨﻮﺳﻴﻠﻪ
 ﻣﻮﻟﻜﻮﻟﻲ داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم -، ﻣﺮﻛﺰ ﺗﺤﻘﻴﻘﺎت ﺳﻠﻮﻟﻲﺷﻬﺮﻛﺮد
ﺮﻛﺮد و ﻛﻠﻴﻪ ﻫﻤﻜﺎران در اﻳﻦ ﻣﺠﻤﻮﻋﻪ ﻫﺎ ﺑﻪ دﻟﻴﻞ ـﭘﺰﺷﻜﻲ ﺷﻬ
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Background and aim: SCN1A gene encodes for neuronal voltage-gated sodium-channel α-
subunit. Mutations in this gene are the major cause of severe myoclonic epilepsy of infancy 
(Dravet syndrome) and generalized epilepsy with febrile seizures plus (GEFS+). GEFS+ is a 
heritable benign type of epilepsy associated with febrile seizures which belongs to Idiopathic 
Generalized Epilepsies with a marked clinical and genetic heterogeneity. The main objective of 
this research is screening of mutations in scn1a gene in patients affected by GEFS+ and 
Idiopathic Generalized Epilepsy (IGE). 
Methods: Genetic counseling was carried out with 30 patients and their family. Peripheral 
blood samples were collected from patients and DNA was extracted using salting out method. 
Standard PCR on 16th-26th exons of scn1a gene was optimized by employment of specific 
primers. PCR products were analyzed by SSCP in denaturant condition and sequenced in the 
next step.  
Results: Results showed a 4289c>g missense mutation in one patient affected by idiopathic 
generalized epilepsy. This mutation changes the alanine residue in 1430 position to glycine 
(A1430G).  
Conclusion: More studies are needed to identify the direct role of this mutation in pathogenesis, 
however, heterozygotic genotype of this mutation is consistent with dominant feature of 
inheritance of Epilepsy. 
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